








































índromes  autoinﬂamatórias:  doenc¸as  raras  com
omprometimento importante  da qualidade  de
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E-mail: appenzellersimone@yahoo.com (S. Appenzeller).s síndromes autoinﬂamatórias sistêmicas costumam mani-
estar febres recorrentes e marcadores inﬂamatórios elevados.
as últimas décadas, as síndromes autoinﬂamatórias têm
ido progressivamente mais reconhecidas. A identiﬁcac¸ão de
utac¸ões genéticas ajudou não só no diagnóstico quanto na
ompreensão do papel dos inﬂamossomos e do sistema imune
nato. O diagnóstico baseia-se na suspeic¸ão clínica seguida por
estes genéticos.
Nesta edic¸ão, os membros  da Comissão de Reumatologia
ediátrica do Brasil elaboraram três publicac¸ões que revisa-
am o consenso sobre o diagnóstico e o tratamento de três
mportantes síndromes autoinﬂamatórias sistêmicas: a febre
amiliar do Mediterrâneo (FMF), a síndrome de febre perió-
ica, estomatite aftosa, faringite e adenopatia (PFAPA) e as
riopirinopatias.1–3 Embora extremamente raras, é importante
ue sejam reconhecidas, já que muitas delas agora podem ser
ompletamente controladas por tratamentos farmacológicos
m longo prazo.
O consenso enfatiza a importância da suspeic¸ão clínica em
acientes com sinais recorrentes ou contínuos de inﬂamac¸ão
istêmica na ausência de infecc¸ões e doenc¸as malignas.1–3
 durac¸ão da febre e as manifestac¸ões clínicas concomi-
antes são características importantes para o diagnóstico.
 investigac¸ão laboratorial geralmente é inespecíﬁca, revela
inais de inﬂamac¸ão sistêmica. Embora o teste genético
eja caro e não amplamente disponível, muitas vezes é a
have para estabelecer o diagnóstico deﬁnitivo de FMF e de
riopirinopatias.2,3 No entanto, até o momento, foram descri-
as mais de 150 mutac¸ões em cada uma  das doenc¸as e novas
utac¸ões estão sendo constantemente publicadas.
O tratamento tem se mostrado eﬁcaz e reduz asomplicac¸ões em longo prazo, como a amiloidose. O trata-
ento de primeira linha é a colchicina na FMF e a prednisona
a PFAPA.1-3 Os inibidores da IL1 foram proveitosamenteusados nas criopirinopatias e foram descritos em séries
e relatos de casos em outras doenc¸as autoinﬂamatórias
sistêmicas.1,2
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